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DISGENESIA GONADAL 
Estudo comparativo entre dois casos 
. O primeiro caso descrito que pode-
fia nos dias de hoje ser tomado como dis-
genesia gonadal foi descrito por Pich (Cit 
11), em 1937. Um ano mais tarde, Tur-
ner (Cit 2) descreveu os caso de sete mo-
Ças que atribui serem portadoras do "Sín-
drome de Infantilismo Pterigium coli, 
congênito e cubitus valgus". Entretanto 
'l'urner apenas descreveu êstes casos; fo-
ram Varney e col. (16) e Albright e col. 
(Cit 11) que associaram êste síndrome 
com níveis altos de gonadotrofinas uri-
nárias. 
_ Isto representava então que a fun-
Çao ovariana deveria estar seriamente di-
lllinuida. Em função dêste achado, al-
guns autores como Wilkins ( 18), reco-
nhecem que sàmente a partir desta data 
foi delimitada como entidade clínica, pas-
sando-a chamar síndrome de agenesia o-
Variana ou de Turner. 
Antes desta data tinham sido descri-
tos aproximadamente 20 casos, frutos de 
ac~ados operatórios ou de autópsia. E, 
ate então, era considerado entidade rela-
tivamente rara. 
Desde então, a casuística mundial 
enriqueceu-se enormemente, tendo segu-
ramente, tendo seguramente sido publi-
~ados mais de 200 casos, segundo os tra-
aihos por nós compilados. 
Após os trabalhos clínicos de Jost 
(12), Wells (17) Raynaud (15) que de-
tnonstraram o efeito da castração no de-
senvolvimento do tracto genital de cer-
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tos embriões antes da diferenciação do 
sexo, novos rumos foram tomados. 
Para Wilkins (18) sugeriu que nes-
tas espécies, independentemente do as-
pecto cromossômico, todos os indivíduos 
sem gonadas se desenvolvem como fê-
meas e a diferenciação masculina somen-
te pode ocorrer quando os testículos estão 
presentes. 
A comprovação desta assertiva foi 
possível após os trabalhos de Barr (1) 
sôbre a determinação cromossômica do 
sexo, realizada por Décourt (3), em São 
Paulo e outros (14, 18) que independen-
temente, demonstraram a alta proporção 
de pacientes com agenesia ovariana por-
tadoras de sexo cromossômicamente mas-
culino. 
Numerosas designações foram apli-
cadas a êste síndrome que inicialmente 
chamou-se de "Síndrome de Turner", a-
genesia ovariana, Bonnevie-Ulrich, insu-
ficiência ovariana primitiva com baixa es-
tatura, ovários rudimentares, infantilis-
mo com aumento de excreção de FSH pro-
veniente da aplasia gonadal etc. (2, 6, 
13, 18). 
Gordon (9). introduziu o têrmo "dis-
genesia gonadal", ao passo que Scott e 
Jones (11) preferem o de "aplasia gona-
dal". Conforme razões expostas em tra-
balho anterior (5), preferiremos a desig-
nação de DISGENESIA GONADAL, para 
designar êste síndrome. 
Clinicamente, os achados mais fre-
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qüentes são os seguintes: amenorréia pri-
mária, baixa estatura, diferenças de en-
vergadura, retardamento na ossificação, 
pêlos pubianos presentes, porém escassos, 
aspecto infantil. mamas sem desenvolvi-
mento, infantilismo genital, cubitus val-
gus, hipertensão arterial, "pterigium co-
1." 1 . 
DIAGNóSTICO 
Relativamente simples quando se 
tem em mente a entidade em aprêço. O 
que chama atenção é a baixa estatura e 
o infantilismo genital em relação à ida-
de da paciente que em geral vem à con-
sulta por amenorréia primária. 
O laboratório fornece os seguintes 
dados: estrógenos baixos, gonadotrofinas 
elevadas, pregnandiol baixo ou nulo, 17 
ceto-esteróides e 11 corticóides normais, 
metabolismo básico e captação do iodo 
radioativo pela tireóide, dentro dos limi-
tes da normalidade. 
Numa apreciável proporção de pa-
cientes, os cromossomos sexuais são do 
tipo masculino. 
A delimitação da idade óssea pode 
revelar um reta:damento na ossificacão. 
A laparotomia revela dois cordõe's fi-
brosos em lugar dos ovários, sendo êstes 
constituídos por um tecido que foi errô-
neamente tomado por estroma ovariano. 
O diagnóstico diferencial deve ser 
feito com especial atencão entre os na-
nismos de origem hipofisária e tireóidea. 
TRATAMENTO 
Wilkins (18), sugere o uso de metil 
testosterona (15 a 25 mg diários) para 
fins de crescimento e provocar junto com 
os estrógenos, o aparecimento e manu-
tenção dos pêlos pubianos e axilares. 
Posteriormente, passou a indicar os an-
drógenos de ação prolongada. 
ultimamente, andrógenos de ação 
predominantemente antabolizante come-
cam a ser utilizados . 
· Os estrógenos são utilizados durante 
três semanas na dose de 1 mg diário, de 
estilbestrol ou estradiol e a progesterona 
(ou nor-progesterona), na terceira sema-
na de tratamento na dosagem total de 
100;'200 mg. 
------------
Com êste esquema obteremos mens-
truações regulares e caso a ossificação 
não estiver consolidade o crescimento li-
near e nos diversos diâmetros far-se-á 
duma forma satisfatória. 
MATERIAL E MÉTODOS 
Como material foram utilizados duas 
pacientes que vieram à consulta no Am-
bulatório de Endocrinologia e Esterilida-
de da Cátedra de Clínica Ginecológica da 
Faculdade de Medicina de Pôrto Alegre· 
Como métodos utilizamos os de roti-
na neste ambulatório para os exames clí-
nicos. Os exames laboratoriais foram e-
fetuados na Cátedra de Química Biológi-
ca da Faculdade de Farmácia de Pôrto 
Alegre. 
As dosagens de gonadotrofinas foram 
realizados no Laboratório de Hormonolo-
gia da Cátedra de Clínica Ginecológica 
de P. A. e do Instituto de Ginecologia da 
Universidade do Brasil. 
Os exames anátomo-patológicos na 
Cátedra de Anatomia e Fisiologia Patoló-
gicas. ~ 
O metabolismo básico e a captaçao 
do Iodo radioativo pela tireóide na Cá-
tedra de Terapêutica Clínica. 
Os Exames radiológicos no Gabinet.e 
de Radiologia da Santa Casa de Misen-
córdia de Pôrto Alegre. 
A cromatina sexual e os esfregaços 
vaginais foram apreciados nas Cátedras 
de Clínica Ginecológica da F. M. P. A .. e 
no Instituto de Ginecologia da Universl-
dade da Universidade do Brasil 
OBSERVAÇÃO N° 1 
O. B., 31 anos, branca, solteira, na-
tural de Tapes, data da 1,'1 consulta, 25 
de julho de 1958. 
Registro n. 0 1533. 
Queixa: Relata que nunca mestruoU· 
Desde os 17 anos apresenta em diversos 
períodos cefaléia frontal. Apresenta ain-
ja fenômenos dispépticos e insônia. rw-
fere que não cresceu satisfatàriamente: 
Passado mórbido: Doencas comuns a 
infância, aos 30 anos foi cÓlecistectorn~­
zada por litiase biliar. Sempre teve difl-
culdade na escola para aprender. 
História mórbida familiar: Pai sa-
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dio e normal, mãe de estatura pouco su-
P~rior à sua porém normal; 3 irmãs sa-
dias e normais que menstruam normal-
mente. 
. Exame geral: Biótipo longilínea estê-
nica, altura lm38; peso 33,5 kg.; estado 
g~ral regular facies lembrando a gero-
dermica; pele úmida e elástica; unhas 
quebradiças; tecido celular sub-cutâneo 
sern infiltrações; distribuição pilosa es-
cassa na região axilar e pubiana; medi-
das braço-braço lm52; Tensão arterial 
140xl05; pulso 84 b.p.m.; desdobramen-
to da 1.a bulha no fóco tricuspide, 2.a 
bulha hiperfonética no fóco aórtico, sô-
Pro sistólico gráu II no fóco mitral e sô-
Pro sistólico gráu III no fóco aórtico; 
d:rnais órgãos e aparelhos s/ p; psiquismo 
lucido com certo gráu de debilidade men-
tal, "Cubitus valgus". 
Exame Ginecológico: Abdomem de-
Pressível com cicatriz de colecistectomia; 
genitais externos do tipo infantil; pelos 
PUbianos escassos; himem íntegro. 
Toque retal palpa saliência mediana 
e dois cordões fibrosos. Mamas sem de-
senvolvimento. 
Com o diagnóstico de Disgenesia go-
nadal resolvemos efetuar uma laparoto-
OBS. N.0 1 
mia exploradora, o que foi efetivamente 
realizado em 27-5-59. 
Descrição do ato operatório: Incisão 
de Pfannestiel, incisão dos diversos pla-
nos, abertura do peritoneo. Constatamos 
um útero e trompas de aspeto infantil 
(menina de aproximadamente 7 anos) 
em lugar dos ovários dois cordões fibro-
sos que retiramos um pequeno fragmen-
to para exame anátomo-patológico. 
Fechamento da parede por planos 
síntese da pele com agrafes. 
Pós-operatório sem novidades, alta 
em 3-7-59. 
Foi instituida uma terapêutica es-
trogênica durante 3 semanas com nor-
progesterona na 4.a semana. Em vista 
da consolidação das epífises ósseas ad-
ministramos sàmente em alguns ciclos 
a metil testosterona mais com o fito de 
estimular o crescimento dos pêlos tanto 
axilares como pubianos. 
A paciente sob medicação vem mens-
truando normalmente porém em nada 
foi afetado o seu crescimento. Tivemos 
um aumento dos pêlos axilares e pubia-
nos e as mamas começaram a se desen-
volver ainda que lentamente. 
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Campo operatório podendo se apreciar o útero infantil e os dois cordões em lugar 
dos ovarios. 
X I 00 aspecto histol6gico dos cordões. 
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Prova da concentração: 
alguns 
o 
densidade máxima: 1030 
gepuração uréica: máxima: média- 68 7o 
rografia excretória: normal 
Radiografia da sela túrgica: normal 
Radiografia da coluna cervical e a arti-
:ulação occípito-atloideana: estruturas 
osseas sem alterações radiológicas; es-
Paços interventebrais de amplitude nor-
mal 
Radiografia do estômago e duodeno: 
normal 
Radiografia das mãos, punhos, joelho D 
e tornozelo D: osteoporose difusa, mais 
evidente nas extremidades; verifica-se 
fusão epífiso-diafisária com maturação 
óssea completa 
El etrocardiograma: Rítmo sinusal. Hi-
pertrofia do ventrículo esquerdo. Al-
terações primárias do processo de re-
polarização ventricular 
Metabolismo básico: + 14 % 
Captação de Nai131 pela tireóide em 24 
hoc~: ~ % 
Fundo de ôlho: normal 
Excreção urinária em 24 horas de: 
Gonadotrofinas: Mais de 52 U. R. 
17-Cetesteroides: 5,32 mg 
Fenolesteróides: 21,3 micg 
Pregnandiol livre: 1,6 mg 
Exame cito hormonal: 
Acão estrínsica baixa 
PÓuca células intermediárias 
Estudo da cromatina sexual: Presente 
em menos de 3 }i dos núcleos: masculi-
no 
Exame Anátomo-Patológico: A. P. - .. 
15.435/ 59 - Diagnóstico: Atrofia bi-
lateral dos ovários. Nota: Os achados 
histológicos enquadram-se perfeita-
mente com ·o diagnóstico cl!ínico de 
disgenesia gonadal. 
OBSERVAÇÃO N. 0 2 
H. D., 23 anos, branca, solteira, na-
tural de Pôrto Alegre, data da 1.a con-
sulta, 14-5-58. 
Registro n. 0 1531. 
Queixa: Relata a paciente que nun-
ca menstruou como deveria ser, acusa 
uma perda sanguínea escassa há 1 ano 
atrás porém não precisa corretamente as 
características . 
Informa por outro lado que seu cres-
cimento nunca se fêz duma forma satis-
fatória. 
Passado mórbido: Doenças comuns 
à infância, apendicectomia aos 13 anos. 
Sempre foi sadia. 
História mórbida familiar: Pais vi-
vos e sadios, 8 irmãs do sexo feminino 
com boa saúde e de aspeto normal. 
Exame Geral: Biótipo, normolinea 
esiênica; altura 1m37; pêso 35 kg; estado 
geral bom; facies atipica; pele úmida e 
elástica; tecido celular sub-cutâneo sem 
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infiltrações; distribuição pilosa ausente 
na região pubiana e escassa na região a-
xilar; medidas braço-braço 1m37; Ten-
são arterial 120-60; pulso 84 b. p. m. rít-
mico; demais órgãos e aparelhos s/ p; 
psiquismo lúcido. 
Exame Gin;ecológico: Adbodem de-
pressível sem pontos dolorosos; genitas 
externos do tipo infantil; pêlos pubianos 
ausentes; hímem íntegro. 
Toque retal pala sàmente um peque-
no espessamento mediano que se supõe 
ser o corpo uterino. Mamas sem desen-
volvimento. 
Afim de visualizarmos o aparêlho ge-
nital efetuamos uma laparoscopia em 
13-6-58 onde pudemos ver um útero pe-
queno e duas formações brancas que pen-
sávamos serem os ovários. 
Em vista dêste resultado e das pro-
porções externas da paciente fizemos o 
diagnóstico de nanismo de causa hipo-
fisária. 
Em 12-10-58 iniciamos a seguinte te-
rapêutica: metil- testosterona durante 4 
semanas, na dose de 25/ 2 mg diários; Es-
tilbestrol 1 mg durante 2 semanas e nor-
progesterona 10 mg diários na 3.a sema-
na. 
Esta medicação foi efetuada durante 
5 meses tendo tido menstruações ao cabo 
das 4 semanas em que efetuava o esque-
ma por nós receitado. Constatou-se nes-
ta ocasião um crescimento de 5 em, a i-
dade óssea revelou estar ao redor de 14 
anos e meio. 
Para completar nosso diagnóstico no 
sentido duma falha hipófisaria indicamos 
gonadotrofinas ( 1 . 000 U . de gonadotro-
fina seria em 3 vêzes mais 1 • 500 U. de 
gonadotrofina urinária em 3 vêzes) sem 
resultado quanto à menstruação. Outra 
série idêntica teve o mesmo insucesso · 
Nesta ocasião a paciente teve de via-
jar para o Rio de Janeiro motivo pelo l 
qual a enviamos ao Serviço do Prof. Ar-
naldo de Morais onde fizeram a dosagem 
de F. S. H. e a contagem da cromatina 
sexual. 
O insucesso da medicação gonado-
tróoica mais o resultado dêsses últimos 
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EXAMES SUBSIDIARIOS 
Obsv. 2 
1) Metabolismo basal: 
24.05.58 = -11% 
07.05.58 = +12% 
2) Mensuração radiológica dos mem-
bros inferiores: 
Fêmur D: 283mm 
Tibia D: 288mm 
Membro inf. D: 670mm 
Diferença: 6mm 
Fêmur E: 386mm 
Tibia E: 290mm 
Membro inf. E: 676mm 
3) Exame radiológico: articulações e 











Idade óssea situada em 13 anos e 
6 meses, segundo a tabela de Todd, 
Greulich e Pyle. Sela túrcica de 
contôrnos e dimensões dentro da 
normalidade, Ponto ósseo inter-cli-
noidéia (variedade anatômica). 
Dosagem de uréia: 532 mg/1 
Dosagem de glicosc 870 mg/1 
Dosagem de creatinina: 2,03 mg% 
Dosagem de proteínas (sôro): 7,12% 
Sódio - 272,7 mg em cem ml 
Potássio 16,3 mg em cem ml 
Cálcio 12,1 mg em cem ml 
Fósforo 3,6 mg em cem ml 
Teste de Thorn - 15.07. 58 
Contagem basal de ac~dócitos: ... 
2. 232 por mm3 - (injeção intr~­
muscular de 25 mg de ACTH Sam-
tas) . 
Contagem de acidócitos 4 horas a-
pós: 335 por mm3 
Contagem de glóbulos - 30. 04. 58 
Hemácias por mm3 : 3. 600.000 
Leucócitos por mm3 : 6.300 
14) Determinação química da ativida· 
de estrogênica - 26 . 05 . 58 
Fenolesteroides totais (técnica de 
Jayle): 68,3 mcg/24 hs. 
15) Determinação química da atividade 





17 - Cetosteroides totais (técnica 
de Holtorff-Koch): 8,17 mg/24 hs. 
Determinação química da atividade 
cortical - 26 . 05 . 58 
Corticoides totais (técnica de Heard-
Sobel): 1,80 mg/24 hs. 
Volume urinário - 26. 05. 58 
1.600 CC/24 hs. 
Dosagem de gonadotrofinas uriná-
rias (F .S .H ) - 200 U .C. 21.8.59 
Contagem da Cromatina sexual in-
ferior à 10% (material da bôca) 
Esfregaço vaginal atrófico 
COMENTAR! OS 
A obsevação atenta dêstes dois ca-
sos mostra claramente quanto a concei-
tuação primitiva dêste síndrome deve 
ser alterada. 
Com efeito. outros autores já descre-
veram aspectos "atípicos" desta entida-
de. 
Na primeira observação, os achados 
enquadram-se mais ou menos dentro dos 
perfeitamentes, dentro dos moldes ante-
riormente descritos, entretanto, o mes-
mo não acontece com a segunda. Assim, 
os dados fornecidos pelas medidas de en-
vergadura (igualdade de medidas braço-
braço com altura) e ausência de pêlos, 
nos fizeram pensar inicialmente num na-
nismo de origem hipofisária. Ausência 
de "cubitus valgus". "pterigium coli" .e 
hipertensão arterial reforçaram a suspei-
ta de tal diagnóstico . 
Outros autores detendo-se sôbre tal 
assunto, descreveram aspectos atípicos 
do síndrome de disgenesia gonadal. 
Desta forma, Ehrenngut e Baitsch 
(4) encontraram u.ma ten~ênc~ à viri: 
lização e voz do t1po eumcoide, Natoli 
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(13), após estudar sete casos conclue ser 
possível a existência de disgenesia gana-
dai sem os achados clássicos e com as-
pectos semelhantes ao infantilismo hi-
pofisiário, propondo ·em vista disto, mu-
dar o nome do síndrome. Hoffenberg e 
col (7) encontraram um caso de FSH 
normal, emite uma teoria sôbre a ori-
gem desta variabilidade, segundo sua o-
pinião a maior parte das amenorréias 
primárias podem ser enquadradas neste 
síndrome. Hoffenberg e Jackson (8), nu-
ma série de vinte e sete casos apontam 
três que já tinham menstruado, sendo 
que uma tinha níveis de FSH baixos. 
Estamos portanto, longe ainda de 
poder impôr uma descrição clássica dês-
te síndrome. A sugestão de outros au-
tores procurando relacioná-lo com outras 
malformações congênitas torna o qua-
dro mais fascinante e sem dúvida mais 
complexo. 
A diferença de aspecto com pacien-
tes castradas, em época pré puberbal, le-
vam a supor não ser somente a ausên-
cia de tecido ovariano responsável pelos 
sinais sintomatológicos apresentados, a-
creditando-se que faz parte de uma mal-
formação geral, sendo o defeito ovariano 
apenas um dos aspectos. A presença de 
tais defeitos que podem ocorrer no sín-
drome de Laurence-Moon-Biedl, de certa 
forma comprova esta assertiva. pois sen-
do o quadro predominantemente uma 
disfunção hipotalámica, a disgenesia go-
nadal seria apenas um dos aspectos do 
quadro geral. 
RESUMO 
O autor descreve dois casos de dis-
genesia gonadal nos quais acentua a di-
ferença de aspectos entre ambos. 
RÉSUMÉ 
·L'auteur décrit deux cas de dysgene-
sie gonadal essayant d~ démontrer la dif-
ference d'aspects entre eux. 
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